Analysis of chromosomal karyotypes in cases of cytogenetic counseling and leukemia disea by 张旺东
 
 
学校编码：10384                           分类号       密级       






硕  士  学  位  论  文 
   
染色体分析技术在遗传咨询 
和白血病的应用研究 
Analysis of chromosomal karyotypes in cases of cytogenetic 





专  业 名 称：生物化学与分子生物学 
论文提交日期：2010 年 3 月 
论文答辩时间：2010 年 5 月 
学位授予日期：    
  
答辩委员会主席：             
评    阅    人：             
























另外，该学位论文为（       王义权            ）课题（组）
的研究成果，获得（     王义权    ）课题（组）经费或实验室的





























（     ）1.经厦门大学保密委员会审查核定的保密学位论文，
于   年  月  日解密，解密后适用上述授权。 







                             声明人（签名）：张旺东 






















































Objective: Analysis chromosomal karyotypes in cases of cytogenetic counseling 
and leukemia disease ，in order to improve fertility or help to diagnosis、therapy and 
prognosis of disease in Xia Men.Methords: Chromosomes were prepared after 72 hours 
culture of blood or 24 hours culture of marrow.G-banding was used to analyze 
karyotypes.Results：Abnomalities frequency was 19.11% in cases of cytogenetic counseling 
from 2005 to 2008 in Xia Men.Among them，abnomalities frequency was 7.77% in case of 
cacoethic obstetrical history，25.28% in case of sexual development abnormity，47.76% in case of 
mental or physical retardation including Down’s syndrome.，13.63% in case of famlilial inherted 
disease.But，abnomalities frequency was 5.60 % in cases of cytogenetic counseling from 
1990 to 2004 in Xia Men.Among them，abnomalities frequency was 14.00% in case of 
mental or physical retardation including Down’s syndrome.There was significantly 
differentiation between them. Chromosomal aberrations had been found in 61.86% of 
leukemia cases. Specific chromosomal abnormalities occupied 72.60%.According 
FAB，abnomalities frequency was 50.00%，56.00%，83.3%，70.59%，40%，66.7%，92.6%，
44.4%，20% in case of M1，M2a，M2b，M3，M4，M5， CML，L2，MDS. t(8;21) was 
only found in case of M2. t(15;17) was only found in case of M3. t(9;22) was 
found in case of CML and L2. Frequency is 92.60% in case of CML and 18.18% in case 
of L2.Chromosomal karyotypes and results of bone marrow examination were 46，
XX，t(9;22)(q34;q11)and chronic phase before treatment,46，XX and complete 
remission in 3 months after therapy,46，XX and complete remission in 6 months 
after therapy in one case of CML ; 46，XY，t(9;22)(q34;q11) and chronic phase 
before treatment，46，XY，t(9;22)(q34;q11) and partial remission in 3 months 
after therapy，46，XY，t(3;21)(q 26;q22),t(9;22)(q34;q11) and blastic phase in 
6 months after therapy in another case of CML。According to WHO，remission rates 
was 88.89% for patients with good prognosis，33.33% for patients with poor 
prognosis，64.71% for patients with moderate prognosis. There was significantly 
differentiation among them. Conclution： Chromosomal abnomalities frequency is 















examine chromosome keryotpes of couple whom have cacoethic obstetrical history before 
pregnancy and to diagnose Down’s syndrome before birth should be done.Karotype analysis is 
helpful for diagnosis，treatment selection，prognosis of leukemias。 
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第一章  染色体分析技术在临床应用进展 
         染色体(chromosome)位于细胞核中呈线状结构，是遗传信息的载体。人类
体细胞为二倍体(diploid)，即 2n，含 46 条(23 对)染色体，其中 1-22 对染色体
为男女共有，称常染色体(autosomal chromosome)，另一对的组成与性别有关，
称性染色体(sex chromosome)，女性为 XX，男性为 XY。配子为单倍体(haploid)，
即 n，含 23 条染色体。一个体细胞中特定数目和大小的染色体称核型
(karyotype)。人类的正常核型是 46，XX(XY)。染色体数目或结构通常保持恒定，
但有时会发生异常从而导致疾病，人们称之为染色体病(chromosomal disease)。 







色体结构并且只限于数目带的显带，如 T显带、N显带和 C显带。 
在人体染色体数目得到正确鉴定之后，染色体分析技术被迅速应用于临床。
人们发现不少染色体综合征。例如：Down 综合征患者有多一条 21 号染色体；
Turner 综合征患者只有一条 X 染色体；Klinefelter 综合征患者的性染色体是





杂的染色体畸变的需求。荧光原位杂交（（fluorescent in situ hybridization ，
FISH））的应用为解决这一问题提供了新的手段。 
FISH 是把细胞遗传学和分子遗传学技术结合起来的一种新的诊断手段。它

















（Comparative Genomic Hybridization，CGH）因此而诞生。CGH 是将样本 DNA
（Test DNA）与正常对照 DNA（Reference DNA）标以不同荧光素，等比混合后







质量染色体标本的疾病。FISH 和 CGH 技术将染色体畸变与基因变异紧密相连，
从而为探究白血病发生的分子机制提供线索。这样，染色体畸变的研究为人们寻
找新的治疗方法奠定坚实的遗传学基础。 
    染色体分析技术的逐步成熟和进步使人们获得新的方法应用于临床并产生
良好的效果。目前，染色体分析技术的应用主要在环境的监测，产前筛查、诊断
和人工辅助生殖以及白血病的诊断，预后的判断等方面。 







































































































斜率增加，直至辐射剂量达到30 Gy 。因此，G2-PCC-Fs 可以作为估
计受辐射剂量的参考指标。所以，针对放射性事故和放射性恐怖袭击，染色体畸
变生物学分析仍是检测生物受照剂量的有效方法。 





















率为 0.25%，即 200 对夫妇中就有一对夫妻的一方为携带者；而根据夏家辉等在





























应用 FISH 检测 3例 8号染色体臂间倒位患者的精子的染色体。3例患
者倒位片段占整条 8号染色体的比率是 31%, 61%, 和 80% 。结果非重组染色体
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